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は じ めに
尿中遊間Eアミノ酸の研究は，クロマ トグラフィーの技
術の発途とともに著しく発展し，今迄IC種々の疾患の尿
中ア ミノ酸バターンが報告されている1)。また正常人尿
中IC緋池される遊縫ア ミノ酸についても多数の報告があ
り，そのバターンは，個人聞に，かなり差のある乙とが
知られている。
尿中アミノ酸の誹池状況は，生体の代議、機能を反映
し，摂取されるアミノ酸あるいは蛋白質の量，個人のア
ミノ酸の需要性，腎における寓吸収，アミノ酸の合成な
らびに代謝lζ関与する酵素反応等によりそのバターンが
定まる。 すなわち食餌，年令，性別，素質，などにより
規定される生理的変動があるが，fL.遥は，乙のうち正常
人の尿中に排池される個々のアミノ酸について，素質が
すなわち遺伝的要業ー がどれほど関与しているかを検討す
るζとを目的とした。
従来，尿中アミノ酸の中で遺伝的に興味をもたれ，詳
細IC研究されているのは，s-アミノイソ磁酸 (sAIB以
下略)である。 Finkらは，乙のアミノ酸は尿中排池量
の高い人と，低い人がある ζとを，はじめて錯鏑し，そ
れは遺伝的IC規定されていると述べた。その後(:J-A1B尿
症の遺伝様式は Harrisのイギリス人345名を対象にし
た検査から高緋池者の家族について検討され，劣性遺伝
である乙とが認められた。またイタリア人，アメ リカ人
についても検討され，問機の結論が得られている130 さ
らに， Sutton2)らは， 中国人と日本人の家族を対象に
検討し，遺伝的大量排t肢は，劣性遺伝子の対による乙と
を確認した。
その他， 遺伝的な商から尿中アミノ酸排継についての
研究報告として，岩田3)はペーパークロマトグラフ ィー
を用い，正常人尿中アミノ殴緋iUtlC関する遺伝的要因の
強さを，一卵性双生児ιニ卵性双生児を比較する乙と
により検討し，(:J-AIB，シスチン，アルギニン， リジン
は.一卵性双生児においてよく一致し，またアラニン，
ヒスチデン，パリ ン，スレオニン，グリシンについても
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一卵性双生児童手では二卵性双生児群より相似性カ鳴いと
報告している。
渋谷.)らは正常人の血中，尿中アミノ酸バターンの個
体重量について自動アミ ノ酸分析器を用いて研究し，各個
人間の個体差は、遺伝的因子が大きく支配している ζと
を認めたと報告している。中嶋1)は， 'アミノ酸尿およ
びその遺伝・ という綜説を発表しているが，その中で，
遺伝的1ζ規定されていると考えられるアミノ酸尿とし
て，フεニJレケトン尿症，グリシン尿症，アルギノ コハ
タ重量尿症，シスタチオニン尿症，シトルリン尿症，プロ
リン尿症，カエデシロップ尿症，シスチン尿症， リジン
尿症をあげ，乙れらについて，遺伝の面から説明してい
る。すなわち，特定遺伝子の存在により，アミノ酸代謝
障害JIE，あるいは特別な代謝経路を持つ個体の存在が鎗
ぜられているが，私達iま代謝降客を示さない正常人の尿
中アミノ政排池について検討する乙ととした。
一個体のアミノ酸代謝には，日差，季節約変動はあま
り著明でないといわれているが，遺伝的要因の検討にあ
たり，一個体の日間変動を考慮する必要を感じ，まず，
一個体tζ排t位されるアミノ酸のおのおのについて，それ
が，常lζ，銑泌されるか否かを観察した。その結果，ロ
イシン，パリン，グルタミン酸，チロシン，アスパラギ
ン，オルニチン，メチオニン，セ リン，シスチン等は検
出される時や，されない時があり，再現性がなかった。
また，ヒスチデン， リジン，グルタミン，アラニン，グ
リシン等は常IC排離されたが，乙れは正常者のほとんど
1∞96の人IC排池される アミノ酸である。また，フェニ
ルアラニンやプロリ ンは反対に正常者ではほとんど排池
されないアミ ノ酸である。これらのアミノ酸を，今回の
遺伝要因の検討から除く ととにした。結局，従来報告さ
れているかAIBと来同定のNo.l物質が今回の研究対
象となった。すなわち，家族全員について採尿した尿に
ついて，海居クロ7 トグラフィーを用いて，アミノ酸分
訴を行い，検出しえた26種のアミノ酸のうち， {:J-AlB 
について，その尿中排離がどのような遺伝形式によるも
学尿道隆アミノ践の分続
アミノ酸の分析は前報5)の如く薄廊クロマ トグラフ
ィーで行なった。 一次元を石炭酸・水 (75:25)で，二
次元をn-プタノーJレ・酪酸・7k(伺:20 : 20)にて展開
した。展開後. 0.2~ぢニンヒ ドリンプタノ ーJレ液を噴霧
し， .1ω'C10ゆ間加熱発色させた。
重児
のであるかを確かめるとともに. NO.1物質の排1世につ
いて，遺伝学的分析を行なった。
• 
法
25家族.95名を対象とし， 家族会員の早朝尿について
検討した。その家族の構成を第1図に示した。いずれも
方験実
• 
対
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実験結果および考察
尿中道厳アミノ厳の買事贋クロマトグラフィー
尿中Ii::検出された金ニンヒドリン陽性スポットの務層
クロマ トグラムを第2図Ir.示した。また，今回の研究対
象95名についての各アミノ酸の検出E絡を第1表に示し
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人尿の薄層タロ 7 トグラムiζ現われたニンヒド
リン陽性スポット
1ー(背) 2ヒスチビン(茶紫)
3 リジン(赤紫) 4グルタミン
5アラニン 6グリシン，スレオニン(径)
7 s-アミノイソ酪重量(紫育)8パリン
9ロイシン 10 -
11グルタミン酸 12アスパラギン酸
13チロシン(俊) 14アスパラギン(黄)
15オルニチン 16フエニルアラニン
17一(鐙) 18オキシプロザン
19 - 20一(赤紫)
21ー (糞) 幻セ リン
23シスチン 24プロリン(貧)
25ー 26一
一→升~~・..・ :4< U・ ~2#>:1.1) 
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対象の家系図
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正常健康者であり，特殊なアミノ酸排泌を疑わしめるよ
うな例はなかった。
第2図
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採尿および尿処理
早朝尿を採り，前報5)の如く，クレアチニン7"9相当
量の尿を，活性化した樹脂AmberliteCG 1201r.流し，
次いで，蒸溜水で樹脂を洗浄後.4Nアンモニア(市販
の濃アンモニア水を水で4倍にうすめる)とエタノーJレ
を1: 11ζ混合したもの6.tを添加し，カラムから流出
する波を容器に集め，乙れを減圧濃縮，乾関した後，再
び蒸溜水0.1・tlr.溶かしたものを低料とした。
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第 1表 尿中遊雛アミノ酸検出率(%')
スポット
ア 、 ノ 酸
番 ヲロヨ 例数|検出率
1 ω例 63.2S杉
2 ヒ ス チ ヂ ン 95 1ω 
3 ジ ン 86 開.5
4 ゲ Jレ タ 、‘ ン 81 85.2 
5 ア 7 ー ン 75 79.0 
6 グリシン，スレオニン 93 98.0 
7 s-アミノイソ瀦酸 51 53.7 
8 ノて 〉〆 31 32. 7 
9 ロ イ シ ン 25 26.3 
10 62 65.3 
11 グ )V ;;ミ ン酸 33 34.8 
12 アスパラギン酸 。。
13 チ ロ シ ン 37 39.0 
14 アスパラギン 8 8.4 
15 オ ノレ ー チ ン 37 39.0 
16 フェ ニ Jレアラニン 。。
17 95 100 
18 オ キ シプロリン 5 5.2 
19 24 25.2 
20 82 86.2 
21 74 78. 0 
22 セ ン 60 回.1
23 シ ス チ ン 45 47.4 
24 プ ロ ン 2 2.1 
25 84 88.2 
26 58 61.0 
ヒスチヂン， リジン，アラニン，グルタミン，グリシ
ン・スレオニン，sアミノイソ酪酸.セリン，スポット
番号No.1， NO.10， NO.17， No.20， NO.21. No.26 
が，印第以上の例IC検出された。
(2) 尿中滋艦アミノ磁の日間変動
被検者2名について， 1日iζ2回，早朝尿とタ5時尿
を採取し，乙れを3日間隔で， 3回， 針6回採取し，そ
れぞれについて尿中アミノ酸分析を行ない，尿中遊蹴ア
ミノ酸のおのおのについて，日間変動を観察した。その
結果は，第2表lζ示した如く，両者・ともヒスチヂン，リ
ジン，グJレタミン，アラエン，グリシン ・スレオニン，
s-アミノイソ滋酸，スポット番号No.1， NO.17， No. 
20， No.251ま毎回検出された。一方，アスパラギン酸，
フェニルアラニン，オキシプロリンは， -~も検出され
なかった。その他のスポットすなわちパリン， ロイシ
( 49 ) 
ン，グルタミン酸，チロシン，アスパラギン，オルニチ
ン， セリン， シスチン，プロリン， No. 10， No. 19， 
NO.21. No. 26は一個体で検出される待や，されない時
があった。これらのアミノ酸は，Stein引やKing71ゃ寺
田81らの正常尿における定量成績によると，その排権震
は比較的低いものである。従って，簿層クロマトグラム
上IC検出されるか否かは，わずかな排泌量の変化によっ
ても起るものと考えられる。
毎回検出されたアミノ裁のうち，，8-AlBと No.1物
質以外は，第1表にみるどとく，一般正常人において，
出現頒度が非常に高く， 1∞%近かった。一方，一度も
検出されなかったアスノマラギン重量，フェニルアラニン，
オキシプロリンは，一般正常人においてもほとんど検出
されないアミノ酸である。
以上の観察結果から，先lζも述べた如く，検出しえた
26種のアミノ酸のうち，s-AIBと No.l物質について
遺伝的分析を行なった。
(3) s-AIB排j世の遺伝性について
かAIBの尿中高緋t肢は， 常染色体性の劣性遺伝子に
起因するといわれているれ釦。従ってかAIB排泌，非
排池というこつの表現型のうち，排計量する表現型は劣性
ホモiζ相当し，排離しないという表現愛はヘテロと優位
ホモとの混合でなければならない。，8-AlB尿中排託置に
関し，被検家族を第3表のように分類整理すると，非自存
継者同志から生れた子供14名中Iζ誹池者が2名いる。と
れは両親はともにヘテロで，子供において劣性ホモとな
ったと考えられる。排t世者同窓の結婚は劣性ホモ同;t:IC
相当するから子供は金書E排池者になるはずである。乙の
期待はあたっている。
s-AlBの非主草t世遺伝子をA，排t世遺伝子をaとして，
Aの頒皮をp，aの頻度をqとする。ただしP+q=1と
すると自然人口ゅにおける因子型は AA，Aa， aaであ
り，その頻度はそれぞれp2，2pq， q2とはるが，非vf
t世の中ICAA，とAaとが含まれるとすれば，非排t世者の
割合はp2+2pq，排池者はq2になる。 aの綴度qlま，第
1表の実験結果から求められる。すなわち，検査人員95
名中排ilI!者が53.7%'であった。従ってが=0.537でq
=0.7328である。乙の頻度を使って，結婚の各組み合せ
から生れる子供について非排他者と排池者の期待値を算
出し，ζれと観察値を比較すると，第3表，第4表の如
くなり，商値はよく一致しているから， s-AIBの尿中
排t世型は常染色体性の単一劣性遺伝子によるものである
乙とが実証される。
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第 2表 尿中遊離アミノ酸の日間変動
、五i竺1123456789川ロ引1山 m …
~ 1鞠 1+++++++ト一一+←一-一 一--+い一一 +刊++ト一一 +リ+い3
被 |官 |夕方 1++++++++++一一+一 +一+一一 +一一一 ++ + l' 1路8
検 1~ 1早靭 1++++++++-++一一-+ -+一一 +一 一一 | 
者|官|夕方 1+++++++一一一+一一一 +一+一 一++ +一一++ I 15
1 1 ~ 1早朝 1+++++++ーー一一一一 ++ー+一一++ +一一++ 1 14 
百|夕方 1+++++++一一+一一+一一一+一一++ +一一 +ー1 13 
1 i 1早朝1:……++ + +一一一一一…一一 ++| 17
|夕方 1+++++++一一+一一一一一 一+一 | 
検 I~ I早朝 1++++++++++一一一一 一一+ー ++ + + +ー++ I 18
者 11I1夕方 1+++++++一一 +一一一一 一一 +一一 ++一一一 ++ 1 13 
2 I ~ I早朝 1++++++++++一一 一一 一一+一++ +ー | 
管 |夕方 1+++++++++一+ー+一一一+ー ++ +ー+ー+一 1 17 
'官3表
P 
結
A-XA-
A-xaa 
aaXaa 
計
A-非緋泌遺伝子A.排池遺伝子aとした時AAとAa
を含む。
(4) No.l物質排潰の遺伝性について
NO.l物質の緋濯についてかAlB排濯の場合と同様
IL.家族関係、を第5衰の如く，分類整理した。
今.No.1物質を排泌する因子と排池しない因子が1
対の対立遺伝子Aとaによるものと仮定して遺伝形式を
検討してみると，第5表にみる如く. s-AlB排池とは
異なり，誹治者同志から生れた子供22名中に非排治者が
4名いる。従って，主非t世者の方iζヘテロ個体が含まれて
いて. No.1物質を排池する形賓が優位だと想定され
る。従って非排継者同志の結婚は劣性ホモ同志IC担当す
るわけで，生れる子供は全部非排池者になるはずであ
る。第5表によるととの期待はあたっている。そとで
No.l物質の排I世型は単純優性だという仮説をたてて，
s-AIB排池と周織の方法で検討してみた。
非排t世型の頻度qは第1表の実験結果から求めた。す
なわち，検査人員95名中排池者が63.2 96で非排治者が
36.85彰であった。従ってq2 =0. 368. q =0. 6(胤である。
P 
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第 6表 NO.1物質排巡の家族資料の検定
結婚 lム~liiR益子ム一一』計二ιー| χ2 I p 
計
A-排t世遺伝子A.~緋t世遺伝子aとした時. AAと
Aaを含む。
ζの頻度を使って，結婦の各組み合せから生れる子供に
ついて排池者と非排池者の期待値を算出し， ζれと観察
値を比較すると，第5表，第6表の如くなった。排池者
と非排池者の結婚から生れた子供の観察値と期待値に幾
分差があったが， ζの資料からは， No.1物質の排他裂
は単純便性の遺伝形式にあてはまるようにみえる。
元来，アミノ1駿の排池は量的なもので，連続的Jζ変化
するものであるから，排池者と非排t世者の区別をどζで
つけるかということは遺伝形式を推定する上で重要なこ
とである。 NO.1物質は非常IC多量に排池する人ではニ
ンヒドリン発色で特有の濃い青色を呈したが，排維の比
較的少い人では灰色がかった紫色を呈し，発色の程度に
かなりの段階があった。今回は定性的に.t非t世型と非誹
t世型のニつに分類したために観察値と期待値が幾分一致
しなかったのではないかと思う。今後，定量的に検討し
て排池型と非排池型の聞に境界型をおいて三つの型に分
業損すれば， No.1物質の排池が遺伝的iζ規定されている
かどうか，また遺伝的に規定されているとすれば，その
遺伝形式がどうであるかが，はっきりと推定できるので
はないかと忍う。また，乙の物質の同定も今後行うつも
りである。
要 約
正常人の尿中アミノ酸排池がどのような遺伝的関係を
有するかを調査するために，正常健康者25家族.95名を
対象として，薄届クロマトグラフィーを用いて，家族的
』と尿中遊離アミノ酸の分析を行なった。その結果，大量
のかAlBの排滋は常染色体性の単一劣性遺伝子による
ものである乙とをTIt認した。また米関定のNo.1物質の
排t世が遺伝子の支配を受けているらしいととを認め，そ
のtlfi世型は単純優位らしい乙とを推定した。
稿を終るに当り，御指導御校閲を緩いた山本勝朗教授
に心から感謝致します。また御助言を下さいました藤田
弘子講師，江崎研一郎鱗師lζ心から御礼申し上げます。
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Summary 
Analysis of the free amino acids has been made by thin layer chromatography in normal ninety-five 
rnembers of twenty-five families. in order to find a relation between kinds of amino acid excreted泊
urine and a genetic factor. 
The present data support the previously found relation that excretion of a large amount of s-ami-
noisobutyric acid is inherited by individuals with a recessive feature. On the other hand， itis sugge-
sted that the excretion of large amounts of the unidentified ninhidrin reactant， designated as NO.I， is
probably regulated by a gene which ωn be inherited by individuals with a simple dominant feature. 
( 51 ) 
